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INTRODUCClON

El término de miopatía puede servir para
designar todas las enfermedades del músculo;
pero es habitual reservarlo para las distrofias
musculares progresivas. El término distrofias
musculares progresivas presenta la ventaja de
reunir los elementos fundamentales que caraC­
terizan a este grupo de afecciones; se trata de
procesos degenerativos, propiamente musculares,
de evolución lenta, pero progresiva e irreversible
y de etiología desconocida, pero en los cuales se
encuentra a veces un carácter hereditarioS. f:l
propósito del presente trabajo, es reportar un
estudio efectuado en el Centro Nacional de Re­
habilitación Dr. Humberto Araya Rojas en una
familia costarricensc dc la ciudad de San José,
que presenta distrofia muscular progresiva.

MATERIAL Y METODOS

Se efectuaron a1 propbsitus, y posterior­
mente, al resto de su familia los siguientes exá­
menes: Aldolasa, Deshidrogenasa Láctica
(D.Il.L.) Creatina-Fosfokinasa (C.P.K.), Transa­
minasa Glutámico, Oxalacética (TSGO), Transa­
minasa Glutámieo Pirúviea (TGP); se usaron sue­
ros sin hcmólisis y tomados con la mayor pTe­
cauciún para no producir trauma al tejido y con
dio no elevar ningún nivel enzimático especial­
mente la C.P.K.; los métodos que se usaron para
cada una de las enzimas respectivamente fueron:
Aldolosa (Sibbley and Lehninger modificado
Normal: 2-8 USL/cc scg. Sigma Laboratories
D.H.L. (Cabaud-Wroblewski modificado' Nor­
mal 200·500 U/cc seg. Dade Laboratories),
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C.P.K. (Método Fotoeolorimétrico seg. Sigma
Laboratories Normal de 0-20 U/cc ) T.S.G.O.
(Reitman-Frankel'o Normal de 8-40 U/ce seg.
Dade Laboratories), T.S.G.P. (Reitman-Fran­
kel'0 Normal de 5-30 U/ec seg. Dade Laboro­
tories). Tanto al propósitus como a los familia­
res Se les realizó también estudio electromiográ.
fico. No se pudo efectuar estudios en otros fa­
miliares, ya que estos pacientes fUeron abando­
nados por sus padres y estos no se pudieron loca­
lizar, tampoco otros familiares cercanos. Propó­
situs: H.S.Q. Masculino, 12 años, procedente de
Zapote. Paciente que a los seis años de edad
inicia su padecimiento caracterizado por dificul­
tad a la marcha, debilidad de miembros inferio­
res al sentarse en una silla o en el suelo; presen­
taba además dificultad para adoptar la posición
de pie con caídas frecuentes. Actualmente este
paciente se encuentra en silla de ruedas.

RESULTADOS

Los resultados obtenidos en el propósitus
fueron los siguientes: CPK (creatin-fosfokinasa
98 U/ce), DHL (deshidragenasa láctica 260
U/ce), Aldalasa-17 U/ce, TSGO=26 U/cc,
TSHP= 18 U/cc. El estudio e1eetromiográfico
reveló ondas bifásicas y trifásicas de amplitud y
duración disminuidas, así Como patrón de inter­
ferencia completo con esfuerzo mínimo, lo que
es compatible con miopatía tipo distrofia mus­
cular. Los resultados del resto de los familiares
se observan en la tabla uno. Del total de cinco
familiares estudiados, actualmente dos presen­
tan sintomatología como en el propósitus y dos
clínicamente asintomáticos pero sus estudios
c1ectTomiográficos revelan 'lue son sugestivos de
una distrofia muscular 1 ·"'!fesiva. (Ver tabla
adjunta).
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TABLA 1

T,.nsaminasa Transamtnasa
Creatinina Láctico Glutámico Glutámico

Relación Familiar Fosfokinasa Dehidrogenasa Aldolasa Ox.lacétiea Pirú..,ica
con el Propó.itUI U/ce Ulce USL/ce U/ce U/ce Electromiograma

HERMANO
Másde 760U/ce 38 USL/ce 42 Ulee 40 U/ce POSITIVA

150 U/ce

HERMANO 4 Ulce 100 Ulce 16.5 U/ce 16 Ulce 4 Ulce POSITIVA

HERMANO 5 Ulce 100 Ulce 12.5 U/ce 9 Ulce 4U/ce POSITIVA

HERMANO
Más de 1.640 Ulce 46.5 Vice 56 Vlcc 76 Ulce POSITIVA150 Vlcc

DISCUSION

Tres teorías han sido propuestas para expli­
car la patogénesis de las distrofias musculares:
1. Suministro anormal en la microvasculariza­
ción del músculo. 2. Influencia anormal de la
neurona al músculo. 3. Defecto genético a nivel
de las membranas superficiales'.

Algunos investigadores han tratado de invo­
lucrar algunas enzimas como las Transaminasas
Glutámico Pirúvica y Oxalacética al igual que la
Láctico Deshidrogenasa, en problemas de dis­
trofias musculares, pero al no ser éstas específi­
cas, o sea que también aparecen en otras condi­
ciones patológicas han perdido su valor en este
sentido. Un mejor valor. diagnóstico enzimático,
nos han dado los estudios realizados. por ciertos
autores·... sobre la Aldolasa y la C.P.K. (Creatín­
fosfokinasa), con respecto a las distrofias muscu­
lares, dando resultados favorables especialmente
la C.P.K. que es la que más se incrementa y ade­
más es de una ayuda valiosa en lo que respecta la
detección de mujeres portadoras en familias,
siendo que ambas enzimas se hallan en otras
condiciones neuromusculares3 no son tan espe·
cíficas, sin embargo se ha visto que en la detec·
ción de portadores y posibles portadores, la
C.P.K. dió mejores resultados que la Aldolasa.
Tanto la Aldolasa como la C.P.K. son importan­
tes en el diagnóstico enzimático de las distrofias
musculares progresivas y su incremento es im­
portante para distinguir entre varías tipos de dis­
trofia7 . Las elevaciones de enzimas séricas en las
distrofias musculares re;>resentan el daño a célu­
las musculares y son el reflejo de la severidad del
proceso distrófico•. La C.P.K. como valor aisla·
do no puede distinguir la distrofia muscular pro·
gresiva de otros desórdenes neuromusculares. Lo
lógico es llevar el análisis enzimático ligado al
estudio electromiográfico 3 . La afección de las

fibras musculares en el sino de la unidad motora
es irregular en el curso de las miopatías. Un sig­
no negativo en el estudio electromiográfico es la
ausencia de fibrilaciones, pues son características
de una lesión ncurógena. Otros criterios son in·
constantes. La duración del potencial está dismi­
nuído; solamente en un estudio de atrofia muy
importante disminuye el número de unidades
motoras. Por último, en ciertos casos, el poten­
cial normal de contracción va seguido de una se­
rie de contracciones más débiles que van dismi­
nuyendo de intensidads . Otros estudios enzimá­
ticos más recientes se han efectuado tales corno
la excresión normal y la concentración en suero
de Carnitina en pacientes con distrofia muscular
de Duchenne, sugieren que esta sustancia escapa
poco en este tipo de distrofias. La Carnitina es
transformada a B-metíl-colina, pero cuando se ha
administrado Carnitina en forma experimental,
sólo el 2.. de este compuesto aparcce en la ori­
na, esto no ha sido probado hasla que no sc ana­
lice directamente la B-mctil-colina cn orinaZ •

CONCLUSIONES

l.~ importancia del prcsenle trabajo radica
en hacer notar que tanto los estudios díni<.;os,
enzimáticos y elcctromiográficos son dignos de
tomarse en cuenta para realizar un diagnóstico y
detectar aquellos pacientes porladores o sugcsti­
vos de padecer distrofia muscular progresiva .y
así poder dar un mejor prOn()stlco de la enferme­
dad_

RESUMEN

Se estudian 5 hermanos, se les efectúan es­
tudios enzimáticos (C.P.K., D.B.L., aldolasa,
TSGO. TSGP). cicctromiográficos y clínicos.
De los 5 pacientes estudiados 3 presentan la
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miopatía demostrada tanto clínicamente como
por electromiografía y estudios enzimáticos y 2
de ellos clínicamente asintomáticos, aunque sus
estudios electromiográficos fueron sugestivos de
distrofia muscular progresiva.
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